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Az oroklodo informacio




* A nukleinsavak és a fehérjék anyagcseréjének
szerepe alapvetden eltér a szénhidratok és a
lipidek anyagcseréjétdl. Amig az utobbiak
els6sorban energiaszolgaltatok és a sejtek
felépitésében vesznek részt, addig a
nukleinsavak és a fehérjék az
informaciotarolasban és -tovabbitasban
jatszanak els6dleges szerepet, amit specifikus
szerkezetlik tesz lehetdve.



» A dezoxiribonukleinsavnala fehérjeszintézis
kbzvetett iranyitasa mellett alapvet6 feladata a
szaporodas és az 6roklodés biztositasa. Sajat
szaporodasanak iranyitasa a sejtosztodas
soran, a sejt genetikai informacidéjanak
tovabbadasa a DNSmegkett6z6désével,
oA2al A Wajo$ulrrie@ SOSf

A sejtben DNS tarolja a genetikai informaciot,
es azzal, hogy a rdla képz6dd RNS masolasat
(RNSO AZal fnygs1aBjd, felSioe a
tulajdonsagok kialakulasanak kozvetett — az
RNS kozvetitésével torténd — iranyitasaert is.




» Aribonukleinsavaka F SKSNEB S ATl Ay
kdzvetlen iranyitoi és enzimekkel egyutt a
végrehajtoi. A fehérjeszintézis szinhelyére, a
riboszoma-RNS-ekbdl és fehérjekbdl feleptld
riboszomara a DNS informaciotartalmat a

hirvivd RNS, az aminosavakat pedig a szallito-
RNS juttatja.
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* A sejtek, az eélélények mikddeése, a tulajdonsagaik
aT SKSNEST ( SipkBnekSshed. ST ST
Példaul: az enzimek aktiv centruma a
polipeptidlanc elrendez6dése miatt koti meg a
szubsztratot, az izom dsszehuzddasa a fehérjék
lanckonformaciojanak megvaltozasaval jon létre,
mint ahogy a sejtek aktiv transzportja is ilyen
valtozasnak kdszonhetd. A szemink szinét is az
oda beépuld fehérjemolekulak alakitjak ki.



* A fehérjék térszerkezetét a molekulak
aminosavsorrendjezabja meg. Az aminosavak
sorrendjének kialakuldsat — kdzvetve — a

viszonylag stabil5 b { 0t | A Bad@zbaNS v
meg.

* Az 6rokitbanyag negyfele bazisa és a fehérjék 20-
féle aminosava kozott egy kozvetité molekula, a
ribonukleinsavart kapcsolatot ugy, hogy
yvdzl £ S2 0 ARA Mmﬁﬁaﬁj%f
fehérjék els6dleges szerkezetét, ezzel a molekula
térszerkezetét, vagyis az adott tulajdonségot.




A DNS informacidtartalma, azaz bazissorrendje a
nukleotidok bazisparosodasi szabalyanak
érvényesulésével kertl at a képz6d6 RNS-
molekulaba (transzkripcid). Az RNS-molekulak
iranyitasaval, illetve mikddésével kerul sor a
fehérjeszintézisre (transzlacid). Ez a centralis

dogma.
ONS mANS
Fehérje Tulajdonsag
I — _— | " ‘
el OGS | nmssord | T i
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* A centralis dogma minden ma ismert él6ben
érvényes, csak egyes, RNS-tartalmu virusok
gazdasejten belili folyamataban van ettdl eltérés.
Az RNS-virusok képesek RNS-r6l DNS-t képeztetni,
amit egy, a sejtbe a nukleinsavval egyutt bekerulé
enzim (reverz-transzkriptaz) képes egyedulalléan
katalizalni. Ha a virusinformaciot tartalmazo DNS
elkészult, akkor mar a centralis dogma szerint
zajlik a tulajdonsagok meghatarozasa, kialakitasa.

> reverz,
P transzkriptiz




* Asejtek DNS-tartalmaa3 Sy 2 UndliLddza =
tulajdonsagok kialakitasat egy-egy
szakaszanak midkodésén keresztil valositja
meg. Egy fehérje szintézisét biztositd DNS-
szakasz a d S X gBnnek lehetnek valtozatai,
melyeket | £ f S tné&vdzOAK: A gének
szabalyozott mikodésével és a kornyezet
befolyasold hatasanak eredmeényeként alakul

kiaT Sy 2 ,béIBlEramegjelend
tulajdonsagainak 6sszessége.



* A gén, mint példaul az ember ABOvércsoportjat
meghatarozo6 génje, tulajdonsagot szab meg. Ez a
DNS-szakasz az ember 9-es kromoszomajanak
rovid karjan talalhato (lokusz: a gén fizikai helye a
DNS-en). Az egyedek vércsoportja kiilonb6z6
lehet, hiszen vércsoportunk genjének harom
valtozata, allélje is kialakult. Az A-s, a B-s és a O-s
allél eltérd jelenléte eredményezi az emberek
kilonb6z6 vércsoportjat (A, B, AB 0), az
egyednek a masiktol elitd fenotipusat.



Ce nt rd@&ma sz él6 rendszerekben a genetikai

informacio aramlasa egyiranyu, a DNS - RNS -
TS KSNESDS I 2 Rigaphatbandalosul meg.

G e n o t. d DPlU = orokitbanyag) Osszessége.

G é:negy fehérjét meghatarozé DNS-szakasz (tagabb
értelemben: hasznosuld6 RNS-t meghatarozo DNS-
szakasz).

A | 1a@éh valtozata.

Fenot a mpagjsend tulajdonsdgok Osszessége, a
genotipus és a kornyezet egyuttes hatasa alakitja ki.
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* Ahhoz, hogy a DNS-ben rdgzitett informacio
érvényre jusson, a génnek ki kell fejez6dnie. A
génkifejezOdés egy sor kémiai valtozast jelentd
folyamat, melyet két nagy szakaszra bonthatunk.

* Az els6 szakaszban a gén bazissorrendje alapjan
RNS-molekula képz6dik. A masodik szakaszban
ezen RNS nukleotidsorrendje alapjan a sejt
aminosavakat meghatarozott sorrendben
dsszekapcsolva fehérjét szintetizal.




 Egy RNS-molekulaa5 b { S3e al l 1| 3
masoldédik. Az enzimek altal felnyitott DNS-

szakasz egyik — un. | 1 NNH@ Iat—Ianca
mintaként szolgdl az | | 0 RNIndklgotidok

sorba kapcsolasara. A bekapcsol6édo

nukleotidok kdzott a foszfoészter kotéseket az
RNSLJ2 f A ¥ribhoiza létre. Az eIkeszqu

1 I (] SNk koG + £ f I -1 2 Y LI
RNS az RNS-polimerdz segitségével t S Da { A
DNS-rél, igy az 6rokitbanyag eredeti allapotaba
aIakthat Vvissza.
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 AZRNSb i 0 s z i (Atitae -z trasszkripcid): a genetikai anyag atirasa
DNS-r6l RNS-re.

« { I N1 a SelirsaaBl§, RNS-nukleotidok, energia (ATP), enzim (RNS-
polimeraz).

* Helye ahol van DNS (sejtmag, szintest, mitokondrium, prokariétakban a
citoplazmaban).

e [ SLISaSA

* 0. Nukleotidaktivalas ATP felhasznalasaval.

e 1. A gén kezd6 helyének a megkeresése (a DNS-nek csak egy szakasza
masolodik!).

2. ADNS lecsavarasa és szétnyitasa az RNS-szintézis helyén.

* 3. Az aktivalt nukleotidok beépulése a bazisparosodas szabalya alapjan a
DNS aktiv (templat) szal szerint (egy adott génben mindig ugyanaz az aktiv

szal!).
e 4. A beépllt nukleotidok 06sszekapcsolddasa az RNS-polimeraz
segitségével.

* 5. Az RNS masolasa addig, amig az enzim a zaro (terminacios) jelhez ér.

e 6. A képz6dott RNS levalasa a DNS-r6l, és a DNS-molekula eredeti
szerkezetének visszadllasa (a DNS-szakasz tobbszor is atirddhat!).



« At r a n s zsérdn mipdig b MNS egy szakasza
masolodik, ezért szukség van a szinteézis
kezdetének és a végenek a jelzésére. Ennek
informaciojat a gén el6tt talalhatd rovid DNS-
szakaszok (promoter régio) bazissorrendje adja.
Ezek a szakaszok nagyobb aranyban tartalmaznak
adenin és timin bazisokat, ezért itt a DNS ket
lanca gyengébben rogzil egymashoz (TATA-régio,
CAAT-regiod). Ezt ismeri fel az RNS-polimeraz
enzim




Az enzim a kezd6ponttdl kb. 17 bazisparnyi szakaszt kinyit a
DNS-bél, az igy kialakult dudor a képz6d6 RNS-sel egyutt
alkotja a transzkripcids holyagot. Az RNS mindig G- vagy A-
tartalmu nukleotiddal kezd6dik. Az aktiv RNS-nukleotidok
beépitése gyorsan (50 nukleotid/sec sebességgel) halad. Az
RNS-polimeraz nem képes a javitasara, de a bazisparosodas
pontossaga miatt kevés hiba jon létre (1 hiba/104-105
bazispar). A lanc zarasat az aktiv DNS-lanc palindrom GC-
gazdag, majd AT-gazdag régioi jelzik, az RNS-polimeraz
levalik, az RNS pedig leesik.

* A tRNS-ek és az rRNS-ek is a fenti modon képz8dnek, de
ezek a DNS-rél tortént levalas utan meég ribonukleazok

hatasara moddosulnak, atalakulnak, Ujraszerkesztédnek
(splicing). Az atalakité biokatalizatorok kozott ribozim is van.




* Az él6lény vagy a sejt szamara fontos, hogy a
genek mlkodtetése — azaz az mRNS- és arrdl a
fehérjeképzddés — ne véletlenszerlien, hanem
szabalyozottan (idGben, szovettipusonkeént
eltéré hatékonysaggal) valosuljon meg.




* Az eukariotakban az  RNS-képzés a
citoplazmaban lezajlé  fehérjeszintézistol
elkilénitve, els6sorban a sejtmagban zajlik le.
A térben és idGben valo elvalasztas miatt a
genkifejez6dés (génexpresszio) sokkal
Osszetettebb.




* a képzddd RNS a sejtmagban enzimek és
ribozimek hatasara atalakul, ujraszerkesztodik.
Az atiraskor képz6dott RNS polinukleotid-
lancbdl darabok (intronok) vagodnak ki, a

molekula végére pedig jellegzetes nukleotidok
kapcsolodnak.
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indito s operator kapcsolodasi az atiras vége
régio helyek
' startkodon 7/ stop kodon helye
helye — /
/v ‘ v \
© == . === -
exon, exony Inron, Exony
intron,
pre-mRNS
O ' ] 3 )
) [

mRNS [ B |

Az igy kialakult mRNS gyakran csak tizede az eredeti RNS-nek. Az Ujraszerkeszt6dés
kiilonb6z6 formakban mehet végbe, ami ndvelheti az eukariota sejt fehérjéinek a szamat.



* Intron: az RNS és a DNS olyan része, amely
nem vesz részt a fehérje meghatarozasaban.

e Exon az RNS-nek és a DNS-nek az a része,
amely fehérjék meghatarozasaban részt vesz.




« Af e h ér | eagaminasdvanakiazsnRNS
els6dleges szerkezete szerinti sorrendben
torténd dsszekapcsolasa. A folyamat a
NRA O 2 & (7%2Yfeljletén zajlik le, ha a két
alegysége, a fehérje és a riboszoma RNS
osszekapcsolodott (a kis alegység a hirvivd
RNS-t koti meg, mig a nagy alegyseg az
aminosavat szallitd két tRNS-t rogziti). gy valik
lehetbveé az RNS-ek megfelels talalkozasa.



MRNS kotdhely kis alegyseg

mRNS.‘ g ~ )
- \ -
{ P A
nagy alegyseq v
IRNS kotohelyek >



Az 6sszekapcsolodva 17-20 nm-es
testecskék, a riboszomak a
citoplazmaban, a mitokondriumok és a
szintestek alapallomanyaban fordulnak
eld. A prokariota sejtek riboszémai
kisebbek, mint az eukariotake.




* A tRNS kdzvetitd szerepet tolt be az mRNS és
az aminosav kozott. Jellegzetes
bazisharmasaval, az antikodonnala
bazisparosodas szabalya alapjan képes az
MRNS bazisharmasahoz, a kodonhozogzilni,
mig az antikodonnal ellentétes karjahoz a
megfelel6 aminosavat kapcsolja az aminosav-
aktivalo enzim ATP segitségével.
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aminosavkoto
Kar

(3)
(3] O riboszomakoto
= H-kotesek — kar

amingsav-axtivalo
anzimhez ROOdO kar

antikodon kar

ahﬂkodoh




A fehérje képzéséhez sziikséges energia egy
része az aminosavak aktivalasara hasznalodik
el. Az aminosav-aktivalo enzim az ATP
felhasznalasaval az aminosavkotdé kar 3'-
hidroxilcsoportjahoz kapcsolja az enzim aktiv
centrumaban megkotott aminosavat.

Azt, hogy egy tRNS-re mindig ugyanaz az
aminosav kapcsolodjon, az aminosav-aktivalo
enzimek specifitasa biztositja.




e afehérjeszintézishez a kiilonb6z6 RNS-ek
(MRNS, tRNS és a riboszoma alkotojaként az
rRNS), enzimek, energia és aminosavak
szikségesek. A folyamat a lanckezdéssel indul, a
riboszoma a mRNS els6é AUG, un. lanckezdé
codonjanak megfelel6 antikodonu tRNS-t épiti
oe. A mRNS bazissorrendje (az egymast kovet6
kodonsor) szabja meg a beépiulé aminosavakat.
A riboszoman kozel kerilé aminosavak amino-
és karboxil-csoportjai kozott jon létre a
peptidkotés. A szabad riboszoma lépésenként
végighalad az mRNS-en, mikdzben egyre
novekszik a polipeptidlanc.




* Ariboszomak jelentds része az
endoplazmatikus halozat feltletén, a nagy
alegysegukkel rogzitetten talalhatok meg
(kotott riboszomak). A riboszoma ennek
kovetkeztében nem mozdulhat el, igy az mRNS
tovabb csuszik rajta.

* A folyamatot a stopkodon zarja le. A
riboszomarol lekerild polipeptidlanc felveszi a
megfeleld térszerkezetét.
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Lanckezdes

a riboszéma kis alegysége lanckezdd kodon
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* Ariboszoma a mRNS-lancot az 5’-végénél koti
meg. Sorba haladva az AUG kodonig jut. A
| & n ¢ ke indaéckezd6 tRNS-nek a
riboszoma nagy alegysége elsé helyére, az
AUG-hez valo kotbdését jelenti. Egyedul ez a
szallito-RNS képes az elsd helyre beépulni, és
olyan metionint szallit, melynek
aminocsoportjat egy formil-csoport lezarja.




* Az elkészult polipeptidlancrél katalizatorok
segitségevel hidrolizal a formil-metionin, majd
felcsavarodik, kialakul a megfelel6
térszerkezet, az 6sszetett fehérjék esetén
bekapcsolédnak a nem fehérje részek, vagyis
elkészil a fehérje.




* Ariboszdmak jelent6s része, az un. szabad
NA O 2 a 4 ssjt¥athdz rogzitve a
citoplazmaban talalhatok. Ezeken képzbdik a
sejt sajat fehérjéinek téobbsége. Ugyanakkor az
endoplazmatikus halozatok feherjeihez nagy
alegysegukkel kapcsolédott | | G I U U
NRA 0 2 & | als§briaRasejtbdl leadandd
fehérjék (a mirigyvaladék, immunfehérjék,
szerkezeti fehérjék stb.) és a membran fehérjéi
jonnek létre.
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« Al ancn o0 wad eribadzéma masodik
kotéhelyére beépll a megfelel6 antikodonu tRNS,
mely egy adott aminosavat szallit. A riboszoma
térszerkezete ugy rogziti a molekulakat, hogy az elsé
aminosav karboxilcsoportja kozel kerll a masodik
aminosav aminocsoportjahoz. Mikdzben létrejon a
peptidkotés, az els6 aminosav levalik a tRNS-érdl,
melyet az enzimek eltavolitanak. Az Gres els6 hely
lehetdveé teszi, hogy energia segitségével a
riboszoma ,,odébbcsusszon” a mRNS-en, az eddig
masodik helyen |év6 tRNS az elsb helyre kerdil,
felszabadul a masodik kot6hely. Oda beépilhet a
megfelel6 antikodonu Uj tRNS. A folyamatsor
percenként 100-120 aminosav beépitésével addig
ismétlédik, amig a riboszéma egy stopkodonhoz nem
érkezik.



* Al a n c z &irom diyarsmRNS kodnak
kdszonhetd (UGA, UAA, UAG), amelynek
nincsen megfelel6 antikodonu tRNS-e. Mivel a

folyamat igy megall, az enzimek szétvalasztjak
a rendszert.




* A sejtekben gyakran alakul ki a poliriboszoma.
Egyetlen mRNS-re tobb riboszoéma
kapcsolodhat egymas utan. Ezzel idGegység
alatt tébb fehérje képzédhet.
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mRNS  képz6do polipeptid

riboszoma
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* Aleadandd molekulak az endoplazmatikus
halézat Uregrendszerébe kerulnek, ahol
tarolodnak, atalakulnak, vagy atkerulnek a
Golgi-membranba, majd a lizoszomakba. Végul

iuritik a sejtbdl

nolipeptidlancai a

oe épulnek be.

a lizoszomak exocitozissal
Oket. A membranfeheérjék
membran foszfatid-rétege




* A hirvivdé RNS bazisai és a polipepidlanc
aminosav-sorrendje kozotti informacios
kapcsolatot, a jelrendszer a genetikal
O0A2f 5 IAl AtartalmazR 2y &l 5 (
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Az mRNS bazisharmasa -t 2
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U c A G o
fenilalanin  szerin tirozin cisztein U
fenifalanin  szerin tirozin cisztein  C
leucin szerin STOP STOP A
leucin szerin STOP triptofan G

leucin prolin hisztidin arginin
leucin prolin hisztidin arginin
leucin prolin glutamin arginin
leucin prolin glutamin arginin

izoleucin  treonin aszparagin szernn

U
C
A
G
U
izoleucin  treonin aszparagin szerin C
izoleucin  treonin lizin arginin A
metionin®*  treonin lizin arginin - G
valin alanin  aszparaginsav  glicin U
valin alanin  aszparaginsav  glicin C
A

valin alanin - glutaminsav glicin

valin alanin glutaminsav glicin G



* A genetikai kod adja meg, hogy az egy-egy
MRNS kodoftriplet = bazisharmas) melyik
aminosav fehérjébe épullését hatarozza meg.
Az RNS négy bazisa egyenként egyértelmien
csak négy aminosavat képes meghatarozni.
Legalabb harom bazis egylttese ad annyi jelet
(43 = 64 kulonbo6zd jel), amivel a 20 aminosav

beépllését egyértelmlien megszabhatja az
RNS.



* A harom stopkodonhoz nem tartozik tRNS, az
AUG kodonhoz pedig két killonb6z6 tRNS
peépllése is lehetséges. A riboszoma elsé
K6tbhelyére csak a lanckezdd tRNS képes
oekapcsolodni, mig a masodik kotShelyre a
anckodzi metionint szallitd tRNS kapcsolodhat.
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a bazisparosodas a4 bazisparosodas _ a lanckonformaciot
szabdlya szabdiya enzim- — bmos:to kowsek
DNS — mRNS a— IRNS | ——— | aminosav '—-v' hlhidoum
| " kodon-antikodon =" specifitds " —
kapcsolat
DNS- % RNS-szintézis % lehérjeszintézis ; %
s (transzkripcio) (transzacio)
(szemikonzervativ

rephikacio)
sejtosztodas elon




* Agenetikai szotar S 3 & S NhiSeh agyES
kodon mindig ugyanazt az aminosavat
hatdrozza meg. Ugyanakkor R S 3 S ViS NJ f
mert egy aminosavat tobb (akar 6) kodon is
meghatarozhat. A degeneraltsagnak egyik
kdvetkezménye, hogy egy gén
bazissorrendjének megvaltozasa nem minden
esetben vezet a fehérje aminosavsorrendjének
megvaltozasahoz is.



* A kodonszotart megvizsgalva lathatjuk, hogy a
degeneraltsag elsGsorban a triplet 3.
bazisanak kllonbségevel flgg oOssze. A
kodonok 3. helyén a bazisképzddés szabalyai
nem olyan szigoruak.

* Pl. a CCU és a CCC kodonok ugyanannak az
aminosavnak a beépilését hatarozzak meg. A
3. nukleotid (bazis) hibas megjelenése
(cseréje) nem okozza a fehérje megvaltozasat.




Az mRNS csak akkor képes egyértelmien

megszabni a polipeptidlanc aminosavsorrendjet
haakodleolvasasal)\KI Jét avySyuasSa
O BSaal ! Afiboyzdm3ra bek@ocsolddd
két tRNS elhelyezkedése biztositja, hogy minden
bazis beletartozzon egy kodonba, nem maradhat
ki egy sem. Egyuttal a kod leolvasasa

I 0 F SRS & Yiseh a ribdszoma azt is
megakadalyozza, hogy egy bazis egyszerre két
kodonba tartozzék. Mindkét esettdl valo eltérés
mas aminosav-sorrendd polipeptidlancokat, igy
eltérd tulajdonsagok megjelenését
eredményezné.



A genetikai kddszétar altalanos
érvényd (univerzalis) az él6vilagban, a
virusoktol az emberi agysejtekig ez
érvényesul a fehérjeszintézisben.




* A sejt dezoxiribonukleinsav-tartalma felel6s az
élélény oroklédo tulajdonsagainak
meghatarozasaért, de e molekulak biztositjak
a masolatuknak az utddokba juttatasat is,
lehetOvé téve az atorokitést.

 Ehhez a DNS-molekula els6dleges
szerkezetében, a bazissorrendben tarolt
informacionak a sejt osztdédasa el6tt meg kell
kett6zédnie.




* A sejt életfolyamatai ciklusossagot mutatnak.
A mUikodo, életjelenségeket mutato sejt — az

osztodas szempontjabol — nyugalomban van
(G1 szakasz).




Mitozis
Nyugalmi
szakasz (G;) =
D i o,
(felkészul az & 57 B
osztodasra) £ Nyugalmi
. )\ szakasz (G,)
;IA\"' || !
] '-- -..‘~
.“l 1').2 ’,/’;’
L (elidtfaa
o feladatat)
S szakasz

(@ DNS megkettozidése)
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* Asejtekben, az orokitbanyagban rogzitett
program szerint befejezédik a nyugalmi
szakasz, és a sejt megkezdi a felkészllést a
sejtosztddasra. Erre az ingert a sejt belsd
allapota szolgaltatja. A ndvekedéssel a sejt
fajlagos felllete egyre csokken, ami az
anyagfelvétel esélyét csokkenti. A
felUlet/térfogat ardny romlasa beinditja a sejt
osztodasi folyamatait, amelynek befejeztével
megnovekszik az utddsejtek dsszfelllete.
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e A kovetkez6 szakaszban az 6rokit6anyag
megkett6z6dése zajlik le (S szakaszknzimek
hatasara a sejtmag kromatinja fellazul, a
nukleoszomakrol lecsavarodnak a DNS-szakaszok. A
prokariotak DNS-e nem kapcsolodik fehérjéekhez,
vagyis nincsenek nukleoszomak. A masik eltéreés,
hogy amig az eukariotakban egyszerre tobb ezer
helyen, addig a prokariotakban csak egy helyen
indul meg a DNS megkett6z6dése. A folyamathoz
szukséges energia egy része a DNS-nukleotidok ATP
felhasznalasaval torténd aktivalodasara forditodik,
azaz a nukleotidok trifoszfatokka alakulnak, A )
nukleoszomakrél lekerilt a-hélixeketf S Oa | Gl NF _
SYT AYS] Sa& KARNRISY]lI 0Sas
kinyitjak, kialakul a replikacios villa.



A bazisparosodas szabalya alapjan az aktivalt
DNS-nukleotidok hldrogenkotesekkel a szabad
bazisokhoz kapcsolédnak, és egy DNSLJ2 £ A Y S NJ
enzim végighaladva a lancon — mikdzben

lehasitja a pirofoszfatokat — a felszabaduld
energiaval az egyik nukleotid foszforsavjat a
mellette |évd nukleotid dezoxiribézanak 3’
szénatomja hidroxil-csoportjahoz kapcsolja.
Kialakulnak az 5’-3’ foszfodiészter kotések. A
létrejott Uj polinukleotid lancrészletet2 I AN U 5
enzimekellendrzik, a hibasan beépilt
nukleotidokat a megfelel6kre cserélik ki. Az
elkészult DNS-szakaszok fehérjékre

csavarodnak, kialakulnak a nukleoszomak. A
folyamatsor ujabb szakaszokkal folytatodik,
megismeételve a fenti lépéseket.



* A képz6dd mindkét DNS-molekula egyik
polinukleotidlanca az eredeti molekulabdl

szarmazik, mig a vele komplementer lanc
ujonnan képzodott.
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. AE)NSb | 0 S Z | (92etikonzermtéy replikacid)
* {1 N1 & Snidnhts 8NS,]DNS-nukleotidok, energia (ATP), enzimek.

« Helye ahol van DNS (sejtmag, szintest, mitokondrium,
prokariétakban a citoplazmaban).

« [ SLISaSA
1. A nukleotidok aktivalasa az ATP felhasznalasaval.
2. ADNS lecsavarasa (a replikacios villa kialakulasa).

3. Az aktivalt nukleotidok beépllése a bazisparosodas szabalya
alapjan.

4. A DNS-polimeraz — lehasitva a két foszforsavat — 6sszekapcsolja a
beépult nukleotidokat (5= 3’ iranybanl).

5. Ajavitd enzimek az esetleges hibakat megszlintetik.
* 6. Az utod-DNS-ek felcsavarasa.
* A folyamat a teljes DNS-en lejatszodik.



* Aszintézis eredményeként két,
nazissorrendjukben egymassal és a kiindulasi
DNS-sel is megegyezd utdéd-DNS jon |étre. A
cét DNS nem valik el egymastol, hanem ezek
alkotjak a sejtosztdédaskor kialakuld
kromoszémat.




* A DNS megkett6z6désével befejezddik a
szintetikus (S) szakasz, és megfelel6 enzimek
segitségével a sejt ismét nyugalmi szakaszba (G2)
kerul. Természetesen ekkor is csak
mikroszkopikusan latszik nyugalmi allapotunak a
sejt, hiszen ekkor képzédnek azok az enzimek,
membranalkotok és egyéb molekulak, amelyek a
sejt osztodasahoz szukségesek, vagyis a sejt
felkészul a megkett6z6dott DNS kettéosztasara, az
utodsejtek kialakitasara.



* E viszonylag rovid idejd allapot azzal fejezddik
be, hogy a sejtmag allomanyaban ,eltlinnek” a
sejtmagvacskak, és a kromatinban egyre
vastagabb fonalak jelennek meg. Megindul a
kromoszomak kialakulasa, vagyis kezdetét
veszi a sejtosztodas folyamata.
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* A kromoszomak DNS-b4l és fehérjébdl allnak.
A sejtosztodaskor kialakuld minden
kromoszoma két kromatidabol épdl fel. Az
egyre inkabb tomorodo, két teljesen azonos

DNS-molekulat tartalmazo kromatida a

neflz6désnél kapcsolodik 6ssze, melynek

nelye jellemz6 az adott kromoszémara. A faj
testi sejtjeire jellemz6 a kromoszomaszam




* Az ember 46 kromoszémajanak mindegyike
48-240 millié bazispar hosszusagu linearis
kettds spiral. Egy ilyen DNS kettds spiral
hossza kiteritve 1,6—8,2 cm (0,34
nm/bazispar). Egyetlen sejtlinkben a DNS-
hélixek teljes hossza kb. 1,83 m. A
sejtosztodaskor megfigyelheté kromoszomak
hossza viszont 1,3—10 mm kozott van, vagyis
kb. 8000-szer kisebb helyen férnek el, mint
az eredeti DNS. Ennek oka az, hogy a
kromoszomakban a DNS fehérjékkel egyltt
szorosan 0sszecsomagolt allapotban van.




* Ha azonositjuk a sejtmagbdl kialakult

kromoszomakat, ezeket sorokba re

ndezhetjuk

ugy, hogy minden tipusbol egyet-egyet emelink )
ki. Ezt nevezzik ] NP Y2 al 5 YI alaBiNB{ ¢
szintén fajra jellemz6. Azokat a sejteket,

amelyekben a kromoszomakat csak egy sorba
rendezhetjlk, azaz amelyekben minden

kromoszoma tipusa csak egy példanyban van

jelen, haploidsejtekneknevezziik. Azok a sejtek,

amelyek kromoszomaibol két sor a
vagyis minden kromoszomajukbol
példanyt taldlhaté meg, diploidse
nevezzuk.

lithato Ossze,
ket-két

iteknek
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« Kr omo s z 6 ma s(9): ekroemdszéntaln ygyszeres sora a sejtben,
melyek szama, megjelenése és géntartalma fajra jellemzé.

« (Genom a faj dsszes génje (haploid kromoszomaszam).

« Haploid egyszeres kromoszémaszerelvényld sejt, vagy egyszeres
kromoszémaszerelvényl testi sejtekbdl feléplld élélény (pl.: ivarsejtek,
sporak, novényi protisztak testi sejtjei).

 Diploid: kétszeres kromoszémaszerelvényl sejt, vagy kétszeres
kromoszémaszerelvényl testi sejtekbdl feléptlé él6lény (pl.: a
sporaanyasejt, a zigota, az allati protoctistak, a névények és az allatok testi
sejtjei).

* Poliploid: sok kromoszémaszerelvényt tartalmazé sejt, vagy ilyen testi
sejtekbdl felépuld élblény (tri-, tetra-, hexaploid stb.).

 Ho mo |lkrg mo s za mzanos méretl, alaku, és adott helyein
(lokusz) azonos géneket tartalmazo kromoszomak.

 Homo z i @ lonadAdg kromoszomak adott helyein azonos allélokat
tartalmazo sejt, illetve ilyen testi sejtekkel rendelkez6 élélény.

 Het er aahomgobdg khomoszomak adott helyein kilonb6z6 allélokat
tartalmazo sejt, illetve ilyen testi sejtekkel rendelkez6 élélény.



* A faj fennmaradasat a valtozé koérilmeények
kdzott a faj egyedeinek valtozatossaga
biztositja. Az utodok tulajdonsagainak
megvaltoztatasahoz a meglévd géneket
atcsoportositdé rekombinacio mellett az uj
tulajdonsagokat |étrehozo mutaciok is
hozzajarulnak.




 Mut a sDN®Grokléds, egyik nemzedékrdl
a masikra tortéen6 megvaltozasa

* A valtozas vagy a génekben, vagy a
kromoszomakon kovetkezik be. A génen beluli
valtozds a 3 S yagylLJ2 v ( Y ¢aiely £ONS
bioszintézise soran johet |étre.

* Pont mudganenbdil bekovetkezett
molekularis valtozas (a nukleotidsorrendben
torténik valtozas a DNS szintézise soran).



* A sejtosztodaskor tomordodo orokitbanyag
kromoszomakat alakit ki. Ezeknek a szerkezeti
illetve szambeli valtozasa
I NP Y2 A&l 5 YARodzosiorask 5 &
kromatidai kilonboz6 hatasokra eltorhetnek,

majd a letort darabbal kiilénb6z6 valtozasok
kovetkezhetnek be.
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e Kr omo s z 6 ma an urdmasedmakon,
kromoszomakkal bekovetkez6 — altalaban
mikroszkoppal IS megfigyelhetd —
valtozasok.

« ¢ NLJdza | A

e — Kromoszomatorések: kiesés (delécio),
megfordulas (inverzio), kett6z6dés
(duplikacio), athelyez6dés (transzlokacio);

¢ — Kromoszomaszam-valtozas: egy
kromoszomaval bekovetkez6  valtozas
(aneuploidia), kromoszomaszerelvény-

sokszorozodas (poliploidia).
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e A letort darab altaldaban az enzimek hatasara

lebomlik, ami az adott genek elvesztését jelenti. A
Jelenseget‘[ A S & 8igu. Bdfordulhat, hogy a

letort kromatidadarab a letdrt helyre kapcsolodik

vissza, de megfordulva. AY S 3 T 2 NJetdmfat &
genek megmaradnak, de a sorrendjuk,

elhelyezkedésuk megvaltozik. A letort rész mas
kromoszomakhoz is kapcsolodhat. Ennek egyik
ehetbsege, hogy a kromoszoma homolog parjara

kerul. Ekkor azok az utdodsejtek, amelybe ezek a
kromatidak kerilnek, duplan tartalmaznak A _
bizonyos géneket. Ez nevezzik Y S3 1 Sd d! 1 ! R
Amennyiben nem a homolog parra, hanem a
kromoszomakeészlet barmelyik masik

kromoszomajara rogzil a letért kromatidadarab,
} 0 KSt éalBkulkiR S &




* A mutaciok e tipusai nem valtoztatnak meg
géneket, nem hoznak létre ujakat. Megvaltozik
viszont a gének egymashoz viszonyitott
helyzete, mennyisége, ami a tulajdonsagok
megvaltozasat eredményezheti.




* A sejtosztodas soran el6fordulhat, hogy
meghibasodnak a kromoszémak mozgatasat
biztositd huzofonalak, vagy a kromoszomak a
megfeleld helyen nem valnak el egymastol
(non-diszjunkcid). Ebben az esetben az
utddsejtekbena ¥ 2NJ 2Sf f SYI |
1 NB Y 2 &1 saMlulBet ki. EY érinthet egy
kromoszomat, de egész
kromoszomaszerelvényt is.
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* Az egyik lehet6ség, hogy csak egy
kromoszoma parnal kovetkezik be hiba.
Ekkor egy adott kromoszomabdl tobb vagy
kevesebb lesz, ami az egyed tulajdonsagait
modositja. Aneuploid sejt alakul ki. llyen
hiba kovetkezményeként alakul ki a Down-
kor, mely esetén az ember testi sejtjeiben a
21. kromoszomabdl kettd helyett harom
van, azaz a testi sejtekben 47 kromoszoma
talalhato. A rendellenesség els6sorban a 35
év feletti n6k petesejtjeiben jelentkezik.



* Aneuploid a sejt kromoszémainak szama
tobb vagy kevesebb, mint a faj jellemz6
kromoszomaszama.

A Klinefelter-szindroma (XXY) és a Turner-
szindroma (X0) az ivari kromoszomak
rendellenes szama miatt alakul ki. A hibak az
ivarsejtek képzése soran, a meiozis elsé
osztodasi  folyamata  kdzépszakaszaban
alakulnak ki, ami a megtermékenyités utan a
46-tol eltérd kromoszomaszamot
eredmeényez.




* A sejt genetikai allomanya ugy is
megvaltozhat, hogy a sejtciklus szintetikus
szakaszaban megduplazédott orokitbanyagot a
sejtosztodas nem osztja ketté. A hiba a DNS-
allomany megtobbszorozédését okozhatja. Ez
a kromoszomaszerelvény sokszorozodasa a
poliploidia jelensége.




» Poliploidia:a sejtosztddas soran bekovetkez6
hiba eredmeényeként a kromoszomaszerelvény
(kromoszdmaszam) sokszorozddas. Uj faj
kialakulasat eredményezheti.




Spont an ameurutacid,iandely kivalté
tenyezlit kdozvetlenidl nem ismerjik.

A mutaciok bekovetkezési esélyét a mutacios
rataval jellemezzik.

Mut acn &tsae egy generacio alatt a
génallomanyban vagy egy génben megfigyelhetd
mutacidk gyakorisaga.

A mutacio eselyét befolyasolhatja a gén vagy a
génen bellli mutacios hely természete, a
genetikai hattér, a fejlédési stadium és az
érvényesuld indukald hatas.



* A mutacidkat létrehoz6 anyagok, illetve
hatasok a Y dz( | 3 Szgk &Aetdek kémiai
anyagok, vagy adott tulajdonsagu fizikai
tényezdk.

« Mut a @ muticiot okozo kémiai anyagok
vagy fizikai hatasok.




 Mutagének tipusai:

o ¢ fizikai Y dzii I 3 S/ efeltromagneses sugarzasok
(rontgen-, UV-), a részecskesugarzasok (béta-, alfa-,
neutronsugarzas); hatasuk alapjan: az ionizald sugarak
(rontgen- és gamma-sugarak) - kromoszomatorések,
gerjesztd hatas (UV) - génmutacio;

e — 1 SYAYId&( | 3: Segy&s 1 kémiai anyagok (pl.:
akridinfestékek,  nitrogénmustarok, porkanyagok)

génmutaciot okozhatnak bazispar-helyettesitéssel vagy
leolvasasikeret-elmozditassal (frame shift mutacio).
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A mutaciot okozo hatasok elsGsorban az osztodo,
illetve az intenziv anyagcserét folytato sejtekre
hatnak. Az embert élete soran szamtalan
mutaciot okozo tényezd éri. Az atomfegyver-
kiserletek hulladékai, a nuklearis erd6mivekbdl
szarmazo kornyezetszennyezddés, az ipari és az
orvosi rontgenvizsgalatok, a szines televizio (ha
tul kozelrdl figyeljik), a radioaktiv izotopok
kbzelsége, a kvarclampak UV-sugarai, a kozmikus
sugarak stb. mind-mind veszélyforras. De még a
tulzottan megsutott kenyérhéj vagy a flistolt
kolbasz héjanak fogyasztasa sem veszélytelen.



e Klldénleges veszélyt jelent a sok vegyipari
termék: rovarirtok és ndvényvedo szerek,
szamos gyogyszer és kabitoszer, kozmetikum,
ételkonzerval6 anyag, olddszer, festék,
ragaszto, cigarettafiist




* Szamos termeészetes anyag, koztik pl. tobbféle
noveényi alkaloid, illetve egyes gombak toxinja
is rendkivul mutagén, rakkeltd. Védelmunk
érdekében ezért nagyon korultekintének,
megfontoltnak kell lennink.
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 Mutaciok okozzak a modern kor emberének
egyik leggyakoribb halalos megbetegedését, a
rakot is. Az a folyamat, amely soran egy
normalis sejt rakossa valik, onkogén
transzformacionak nevezzuk. A rakos sejtek
altalaban gyorsabban osztodnak, mint az
egeszseges sejtek, és nem a szokasos modon,
hanem tobb rétegben rendezddnek el. A rakos
sejtek levalhatnak az eredeti helylukrdl, és a
test barmely részébe elkertlhetnek.




* Arak kivaltojaként tobb tényezbt is
feltételeznek a tudosok. Rakkeltd (karcinogén)
hatasuak lehetnek a mutagének, melyek a
testi sejtekben alakithatnak ki mutaciokat.
Rakot okozhatnak virusok is, melyek
megvaltoztathatjak a gazdasejt DNS-ét, igy
okozva gyors osztodast, daganatot.
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Mutacios betegseg: xeroderma pigmentosum. A kezdeti
szepl6k fokozatosan atmennek bdrrakba. A betegseg
kifejlodésében szerepet jatszik a napsutés is




* A mutagénekkel kisérleti kortulmények kozott is

|étrehozhatunk hi
ezazA Y R dz]
tulajdonsagok k|a

nakat a sejt orokitbanyagaban,
f0 o0YSahSNESIS
akitasa érdekében az ember

igyekszik valtozast kialakitani az élélényben.
Nagyon kevés olyan modszer van azonban,
amellyel célzottan, csak egy-egy génben vagy a
kromoszéma adott pontjan idézhetlink el6
mutacidkat. A kisérletek soran sok el6nytelen, a
célok szempontjabdl nem megfelel6 valtozas

keletkezik.
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K&szondm a figyelmet!




